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TABLE l-l. -RISKS , ASSOCIATED WITH SOME 
' COMMON SITUATIONS 



EVENT 



Death in 1000-mile U.S. 

scheduled airplane flight 

(per passenger) 
Death in auto accident 

(per U.S. inhabitant per year) 
Death from any cause in first 

year of life (per U.S. liveborn 

infant) 

Being bitten by dog in New York City 

(per inhabitant per day) 

(per inhabitant per year) 
Having same birthday as a randomly 

chosen patient (per clinician) 
Epilepsy (per living inhabitant, 

England and Wales) 
Death from lung cancer 

(per British male nonsmoker aged 54-74 

per year) 

(per British male healthy smoker 
aged 54 - 74 per year) 

RISKS ASSOCIATED WITH SOME 

Trisomy 21 

(per birth) 

(recurrence risk) 
Major congeni tal heart malformati on 

(per birth) 

(recurrence risk) 
Cystic fìbrosis of the pancreas 

(per birth, in Caucasians) 

(recurrence risk, ali races) 



Cleft palate 
(per birth) 
(recurrence risk) 



RISK 
1 in 625,000 

1 in 3700 
1 in 46 



SOURCE 
Ref. 34, Ch. 1 

Ref. 34, Ch. 1 
Ref. 23, Ch. 1 



1 in 107,190 Ref. 33, Ch. 1 



1 in 294 
1 in 365 

1 in 250 

1 in 763 

1 in 254 




1 in 45 
1 in 250 
1 in 120 
1 in 25 
1 in 2448 

1 in 4 



1 in 1000 
1 in 50 



Ref. 33, Ch. 1 
Direct 

calculation 
Ref. 25, Ch. 1 

Ref. 14, Ch. 1 

9 ' 

Ref. 14, Ch. 1 

rC SITUATIO NS 
eF.TJ Clì. J 

Ref. 29, Ch. 1 
Ref. 5, Ch. 1 
Ref. 35, Ch. 15 
Ref. 4, Ch. 1 
Ref. 1, Ch. 1 

Direct calculation, 
assuming autosomal 
recessive inheri- 
tance 

Ref. 5, Ch. 1 
Ref. 4, Ch. 1 
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Teorema di Bayes 



Da Wikipedia, Fencicfopedia Ubera. 



Il teorema di Bayes, proposto da Thomas Bayes, deriva da due teoremi fondamentali delle probabilità: il teorema della probabilità composta e il teorema della probabilità assoluta. 
Considerando un insieme di alternative (partizione dello spazio degli eventi) si trova la seguente espressione per la probabilità condizionata: 




_ P(E\Aì)P{Aì) _ P(E\Ai)P(A) 



Il teorema viene presentato nel 1763 nell'articolo Essay Towards Soiving a Probiem in the Doctrine of Chances di Thomas Bayes, pubblicato postumo in Phiiosophicai Transactions of the Royai Society of London. 
Alcuni anni dopo (nel 1774) viene formulato da Pierre Simon Laplace che probabilmente non era a conoscenza del lavoro di Bayes. 

L'importanza di questo teorema per la statistica è tale che la divisione tra le due scuole (statistica bayesiana e statistica frequentista) nasce dall'interpretazione che si dà al teorema stesso. 
Le applicazioni del teorema sono innumerevoli, come ad esempio nella realizzazione di sistemi di filtraggio impiegati nella lotta contro lo spam. 



Thomas Bayes (Londra, 1702 -Tunbridge Wells, 17 aprile 1761) è stato un matematico e ministro presbiteriano britannico. Deve la sua fama ai suoi studi nel campo della matematica e della filosofia; ■ 
sulla probabilità condizionata, pubblicato postumo nel 1763. 

Di lui sono note le seguenti pubblicazioni: 

■ Divine Benevoience, or an Attempt to Prove That the Principe! End of the Divine Providence and Government is the Happiness of His Creatures (1731) 

■ An introduction to the Doctrine of Fiuxions, and a Defence of the Mathematicians Against the Objections of the Author of the Anaiyst (1736) 

■ Essay Towards Soiving a Probiem in the Doctrine of Chances (1763, pubblicato postumo in Phiiosophicai Transactions of the Royal Society of London) 

E sepolto nel cimitero Bunhill Fields di Londra. 



Thomas Bayes 



Da Wìkipedia, Fencictopetfia Ubera. 




Questa voce di matematici è solo un abbozzo. 

Contribuisci a migliorarla secondo le convenzioni di Wìkipedia. 
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T.Bayes e retinoblastoma ereditario 
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Table 3,2 



1 

Penetrance 



0.1 

0.2 
0.3 
0.4 
0.5 

0.8 
0.9 




Probabili ty that 
111 is heterozygous 




0,474 
0.444 
0.412 

0.375 
0.333 
0.286 
0,231 

0.187 
0.091 



Probabili ty that 
11 il will be 

hctcrozygous 




0.237 
0.222 
0.206 
0. 1 88 
0.167 
0.143 
0.116 
0.084 
0.046 



4 

Probabtlity 
1111 will be 




0.024 

0.044 

0.062 

0.075 

0.083 

0,0 Bft 

0.081 

0.067 

0.041 




See Cxample 2 (Fig. 3.2). In collima 4 values are given for Iho probability thal an affected chitd will be 
born to a cfinically n ormai peroni who is at 50 per cent prior risk of brina hot eroi ygous. Reproduced in 
pan from Pauli and Motuf:;ky 3 wtih permìsston of the authors and editor. 
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Table 11.7 Distribution of SCK 

(unpublished data) 



Controls 



SCK No. W» (Y,) 



11-30 26 13.0 

^TTSO 112 56,0 

51-70 47 23.5 

71-90 6 3.0 

91-110 3 1.5 

111-170 6 3.0 

> 170 0 0.0 

Total 200 100.0 



Serum creatine kinase 221 
in controls and carri ers 



Carriers 
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No. 


% (Y 2 ) 


(Y,/Y 2 ) 
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AZIENDA pSPEDALIERA 
ISTITUTI OSPITALIERI DI VERONA 



Direttore U.O. 

Prof. B.M. Assael 
* 

Segreteria 

MMasotto 

Tel. 045-8072750 

I-Filippi 

Tel, 045-8072370 

Fax: 045-8072042 
* 

è _ 

Studi medici 
Dr. G.CazzoIa 
Tel. 045-S072294 

Dr. U.Pradal 
Tel. 045-8072293 
Dr.ssa M.Ocampo 
Tel. 045-8072750 

Consulenza Genetica e 
' '^"~Sa?enfngNeonar2e 
Dr. C.Castcllani 
Dr.ssa PJvleiotrj 
Segreteria A. Capodoglio 
Tel. 045-8073419/915978 

Unità semplice di Pcdiarria 

Dr. C.D'Orazio 

Tel. 045-8072294 

IP L. Lonyo 

Tel. 045-8072372 
* 

Servizio Dietetico 
Dietista: S.Schiavon 
Tel. 045-8073 168 

Gastroenterologia 

Dr. M.CipolIi 

Tel. 045-8072293 
* 

Servizio Psicologia Clinica 

Dr.ssa S.Perobelli 

Dr.ssa P.Esmanech 

Tel. 045-8072286 
* 

Servizio Sociale 

A.S. P.BortoJameazzi 

A.S. Siìonomelli 

Tel. 045-8072429 
* 

Fisioterapia e riabilitazione 

respiratoria — - 

Fki Co. L.M.Cappdletti 
Tel. 045-8073162 

Laboratorio 
Fisiopatologia respiratoria 
Dr. C.Braggion 
Tel. 045-8072294 % 



Servizi infermieristici 
CS fLDoro 
CS S.Bal]arin 
Tel. 045-8072292/2369 

Servizio Informatica 
P.Iansa 

Tel. 045-8073561 
• 

Laboratorio Par. Mol. 
Dr. G.Cabrini 
Dr. ABonizzato 
Dr.ssa C.Dcchecchi 
Dr.ssa A.Tamanini 
Dr.ssa RNicolis, 
Dr.ssa P.Melotti 
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' Verona 23/11/06 



AMBULATORIO DI CONSULENZA GENE TTCA 



NOME 
NOME 
INDIRIZZO 




DATA DI NASCITA 
DATA DI NASCITA 





è 1 cugina d i un' affetta da Fibrosi Cisticaj jora deceduta ed 



Motivo dslla\consu. 
La sig.ra 

in precedeva seguita presso questo Centro. 

Tisi uj Dii rmcr ir^ tg. OW^ttM* 'n'òulaa r per fibrósi' distica. 

La ^g-ra^H^è ora in gravidanza , con b.M. 11/09/06 

affetti da fibrosi 



■■•■MPchicdècìi conoscere il proprio rischio di; generare figli 
astica nella gravidanza in corso e in future eventuali gravidanze. 



ACCERXM'lEìm ESEGUITI PRESSO IL LABORATORIO' DI BIOLOGIA 
MOIMCOLARÈ DEL CENTRO FIBROSI CISTICA DI VERONI 

! 
i 

AF508 / G542X I N1303K / W1282X / G551D / 1717-1G>A / R553X 7 
CFTRdel2:3(21Kb) / AI507 / 711+1G>T / 3272-26A>G / 39Q5insT / R560T / 
1898-1G>A / ^1251N / I148T / 3199del6 / 3120-1OA / Q552X / 621+1G>T / 
3849+10rCbC>^ / 2183AA>G / 394delTT / 2789+5G>A / Rllfox / 3659delC / 
R117H / pmm I R347P / G85E / 1078delT / A455E / 2143delT / E60X / 
2184deJA/711+5G>A 



RISULTATO 
La sig.ra 

. -9ÈÈÈÈÈ 



L'accuratezza analitica è stimata panaTWK? 



-■COMMENDO 



flpè risultat a negava per le 36 mutazioni testate 
1 è risaltato negativo per le 36 mutazioni testate 



Non co nos;ciamp le mutazioni di cui era portatrice- la parente affetta della sigra 



P?* 03 * ìa negatività all'analisi eseguita è in grado di ridurre 



S I jjfl par/ialiiu-iity 



la probabilità della suddetta di essere portatrice di una mutazioni» del gene della 
fibrosi cistica. La sua probabilità di essere portatrice passa pertanto da 1 su 4 ad 1 su 

20. ^^^^M^^HHM 

^.T^^f 11 * risultato negativo agli accertamenti eseguiti, passa da una 
(probabilità di essere portatore del gene della fibrosi cistica d i 1/27 ad nna di 1/120 
Pertanto per la c, 'p:^ÉMlAM ii rischio di generare fagli affetti da fibrosi 
cisnea nella gravidanza in corso è basso, intomo ad 1 su 10000 (1/20 x l/12fl sl/4) 
E J possibile; eventualmente un ulteriore approfondimento delibisi che potrebbe 
portare ad un ulteriore abbattimento del rischio eseguendo analisi genetica nella madre 
e nella zia materna delLa sig.ro^felIQB» 



i Azienda Ospedaliera Istituti Ospitalieri di Verona 

Piazzale Stefani, 1 37126 VERONA 
www.cfcveronait c-rnail: centro.fibrosf.cisrfr.»/ S}azosD.vr.it 
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verona 




AZIENDA 



OSPEDALIERA 



ISTITUTI OSPITALIERI DI VERONA 



La problematica relativa alla consulenza generica è stata discussa con i consulta adi ai quali questo 
servizio offre disponibilità per ulteriori colloqui ed informazioni qualora ne emergesse la necessità. 
(Telefonare alla Segreteria del Servizio di Consulenza Generica, Centro Fibrosi Cistica Verona - dal 



lunedi al venerdì - ore 9:00-:16:0C 
Distinti saluti 



Cordiali saluti 



TeL 045-8123419). 



• Medico -Cyenetista— 

Dr. Carlo Castellani 




Copie per : 

-Archivio del Sendyo di Consulenza Generica, Centro Fibrosi Cistica, Verona 



Azìpnda Ospedaliera Istituti Ospitalieri di Verona 
Piazzale Stefani, 1 37126 VERONA 
\vww. cfcverona.it e-mail: centro.fibrosi.cislica@azosp.vr.it 
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